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of childhood：AHC）は 1971 年に症例提示をされ，2012
年に病因としてATP1A3遺伝子の変異が報告された希少
難治疾患である．今回，C927Y 変異を持つ症例について
臨床経過を報告する．〔症例〕21 歳女性．生後 2 か月時
に異常眼球運動，6 か月時から眼球偏位を伴う片側強直




伴うようになり，発作頻度は 2 週間に 1 回，数分から 4
日間持続している．16 歳の時に遺伝子変異解析で




















は 300 mg であった．OFF 時の UPDRS part 2：21，part 
3：36 であった．左 PTT を行い，翌日より著明なジスキ
ネジアの改善と，OFF 時の運動症状の改善を認めた．
OFF 時の UPDRS では part 2：75％改善，part 3：82％
改善を示した．特に合併症は認めなかった．PTT は，
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3．Embolic stroke of unditermined source（ESUS）における血管内皮機能について
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